Le linee guida internazionali per l'identificazione e il

trattamento dei disturbi neuropsichiatrici associati
alla sclerosi tuberosa (TAND)

Introduzione Link Esterni

Nel 2023, il consorzio TAND ha pubblicato raccomandazioni Clicca o scansiona uno dei seguenti link:
|nter.na2|onz?1h .dl consenso per ag.evo'la.re Ilde!ﬂtlflcamone e Ia} e Le raccomandazioni di consenso
gestione dei disturbi neuropsichiatrici associati alla sclerosi ) o
tuberosa (TAND). Di seguito e riportata una breve sintesi di * Un breve filmato sulle raccomandazioni
tali raccomandazioni. Le raccomandazioni mirano a potenziare « [l TAND toolkit

le persone con TSC, le loro famiglie e i professionisti che le

¢ || TAND consortium

supportano.

Le principali raccomandazioni

Le principali raccomandazioni sono: ‘valutare (screen), agire (act), ripetere (repeat)’.

VALUTARE (SCREEN) AGIRE (ACT) RIPETERE (REPEAT)
Lo screening garantisce Non aspettare e vedere se le cose | TAND cambiano nel tempo e
l'identificazione precoce di qualsiasi migliorano da sole: agire. possono emergere anche
potenziale problema. successivamente.
Dato che tutte le persone con TSC sono a Una volta identificati i problemi, & Per questo motivo, la valutazione
rischio di sviluppare TAND, ogni individuo necessario agire. Raccomandiamo un (screening) e l'intervento (act)
con TSC dovrebbe essere sottoposto a intervento o un supporto immediato dovrebbero essere ripetuti
screening almeno una volta all'anno con le misure piu appropriate a livello regolarmente per garantire che
utilizzando checklist come la TAND-L (in biologico (es. farmaci), psicologico l'intervento e il supporto adeguati
un colloquio clinico) o la TAND-SQ (es. trattamenti e supporti psicologici) vengano forniti per i problemi
(autovalutazione, disponibile su carta o o sociale (es. supporto finanziario, giusti, al momento giusto.
tramite I'app TAND Toolkit). abitativo, lavorativo) per le persone

con TSC e le loro famiglie.

Checklist TAND

= 1 L)

Dieci principi fondamentali
Abbiamo identificato dieci principi fondamentali per l'identificazione e il trattamento dei
TAND, importanti per tutte le persone con TSC. Sono illustrati nella figura qui di seguito.
Ogni personacon TSCéa Ogni persona con TSC necessita Effettuare lo screening almeno
rischio di TAND di un monitoraggio per tutta una volta all'anno e seguire con
la vita per la possibile interventi appropriati.
insorgenza dei TAND.
L'obiettivo € lI'identificazione I cluster (le aree o gruppi) Considerare sempre l'impatto
precoce e l'intervento TAND tendono a dei problemi di salute fisica e dei
precoce. raggrupparsi. relativi farmaci per i problemi di

salute fisica sui TAND.

Lavorare con le famiglie e i Generare un piano di Basarsi sulle prove scientifiche
caregiver in quanto esperti intervento "bio-psico-sociale” e tener conto delle evidenze.
vissuti (esperti per esperienza e "a sistema integrato”.

diretta) di TSC e TAND.

Puntare a risultati funzionali ottimali e a una buona qualita della vita durante tutto il percorso
con TSC e TAND.


https://link.springer.com/epdf/10.1186/s11689-023-09500-1?sharing_token=A6qXT7ZOAtKfL1vG9kU2G2_BpE1tBhCbnbw3BuzI2RNfMGO0azzDFQ8GLmipPPqkIxaSYBgEkREKpvL_yR6EcbLYKp50UYn58GrcnGZjXS06XEy1Zhz8bEF4ePViKLsTOc11m0J2hA_fLLxmpJNK9Yal3gy7aaKDkOLtwNlqh4w%3D
https://tandconsortium.org/consensus-recommendations-for-tand-presentation/
https://tandconsortium.org/checklists/
https://link.springer.com/epdf/10.1186/s11689-023-09500-1?sharing_token=A6qXT7ZOAtKfL1vG9kU2G2_BpE1tBhCbnbw3BuzI2RNfMGO0azzDFQ8GLmipPPqkIxaSYBgEkREKpvL_yR6EcbLYKp50UYn58GrcnGZjXS06XEy1Zhz8bEF4ePViKLsTOc11m0J2hA_fLLxmpJNK9Yal3gy7aaKDkOLtwNlqh4w%3D
https://tandtoolkit.org/
https://tandconsortium.org/
https://www.qrcodechimp.com/page/tand-consortium

Raccomandazioni per i
cluster (le aree o gruppi)

e

A

Cluster (area) simil-autistico

L'autismo & comune nelle persone con TSC ed ¢ associato a difficolta
socio-comunicative come: assenza o esordio ritardato del linguaggio a
scopo comunicativo, ripetizione continua di parole o frasi, scarso
contatto visivo, difficolta a relazionarsi con altre persone della stessa eta,
esecuzione ripetitiva delle stesse azioni e rigidita o inflessibilita nel modo
di fare le cose.

Poiché queste difficolta vengono spesso identificate o diagnosticate
tardivamente, tutti gli individui che manifestano caratteristiche simil-
autistiche dovrebbero essere indirizzati a una valutazione clinica formale
per i disturbi della comunicazione e per l'autismo/disturbo dello spettro
autistico.

| bambini piccoli con autismo e TSC possono trarre beneficio da
interventi comportamentali evolutivi naturalistici, mentre gli adulti con
TSC e manifestazioni del cluster simil-autistico possono trarre beneficio
da interventi per l'autismo, come il supporto per le abilita sociali.
L'autismo e la presenza di problemi di salute fisica, disturbi dello
neurosviluppo e problemi di salute mentale, spesso concomitanti,
dovrebbero essere monitorati per tutta la vita e trattati, quando
necessario, con trattamenti basati su prove scientifiche.

Cluster (area) dell’umore/ansia

| problemi legati all'umore e all'ansia (ansia, umore depresso, timidezza
estrema o sbalzi d'umore) sono molto comuni nella TSC.

Le difficolta vengono spesso identificate tardivamente, o non vengono
identificate affatto. Tuttavia, esistono risultati incoraggianti sia per le
strategie non farmacologiche che per quelle farmacologiche.

Per garantire una diagnosi e un trattamento precoci, i bambini e gli adulti
dovrebbero essere monitorati adeguatamente.

E necessario compiere sforzi aggiuntivi per cercare i sintomi di ansia e
disturbi dell'umore nelle persone con disabilita intellettiva e altri disturbi
del neurosviluppo, dove le manifestazioni di umore depresso o ansia
possono essere diverse (ad esempio, ritiro dall'interazione sociale e
perdita di interesse per attivita precedentemente gradite, anoressia o
aumento dei comportamenti disregolati).

E importante essere consapevoli che i sintomi di ansia e disturbi
dell'umore possono essere conseguenza di problemi di salute fisica
sottostanti o dei relativi trattamenti (ad esempio, crisi epilettiche e
farmaci antiepilettici, insufficienza renale o dolore cronico).

A causa delle differenze individuali nello stato di salute e nelle
manifestazioni dei TAND, si raccomanda un approccio personalizzato.

A

Le difficolta dellapprendimento sono comuni nelle persone con TSC,
indipendentemente dalle loro capacita intellettive.

L'esordio ritardato dello sviluppo del linguaggio, le difficolta nella
comunicazione sociale o altre tappe dello sviluppo possono predire
future difficolta scolastiche.

Molti bambini in eta scolare con TSC probabilmente trarranno beneficio
da un supporto aggiuntivo e dovrebbero essere sottoposti a screening e
monitoraggio continui per i disturbi dellapprendimento nella lettura,
scrittura, ortografia e matematica.

Tutti i bambini con TSC dovrebbero essere considerati per un piano
educativo individualizzato (talvolta indicato come "PEI" o "Piano
Educativo Individualizzato").

Strategie didattiche di supporto/adattive e accorgimenti appropriati (ad
esempio, materiale di lettura differenziato, posto vicino al?insegnante,
tempo aggiuntivo, spazi tranquilli) dovrebbero essere presi in
considerazione in tutti i contesti educativi.

La pianificazione della transizione in ogni fase della scolarizzazione e
dopo listruzione secondaria dovrebbe essere effettuata appena
possibile.

Cluster (area) scolastico

Cluster (area) iperattivita/ impulsivita

| comportamenti iperattivi e impulsivi sono comuni nella TSC, e sia i
bambini che gli adulti dovrebbero essere valutati per accertarne la loro
presenza.

Inoltre, tutti gli individui con questi comportamenti dovrebbero
essere presi in considerazione per una valutazione clinica diagnostica per
I’ADng.

Se viene diagnosticato, 'ADHD pud essere trattato attraverso un
supporto comportamentale o farmacologico, come avverrebbe nella
popolazione generale.

Sono necessarie ulteriori ricerche per migliorare la_comprensione
delliperattivita, dell'irrequietezza e del?impulsivité nella TSC.

Informazioni sul consorzio TAND e sul progetto TANDem-1

Il consorzio TAND é un gruppo internazionale e multidisciplinare composto da ricercatori, clinici e rappresentanti delle famiglie nel campo della
TSC. Il progetto TANDem-1 & stato un progetto di salute mobile (mobile-health) volto a potenziare le famiglie attraverso l'uso della tecnologia
(un'app per smartphone) per ridurre il divario nell'identificazione e nel trattamento dei TAND. Come parte di questo progetto, sono state
sviluppate raccomandazioni pratiche per l'identificazione e il trattamento dei TAND basate sui 10 principi fondamentali sopra elencati. Questo
é stato fatto in modo sistematico per generare raccomandazioni aggiornate e basate su prove scientifiche che possano essere utilizzate in tutti i

paesi del mondo.

| TAND sono molto comuni: quasi tutte le persone con TSC avranno alcune difficolta legate ai TAND
in un certo momento della loro vita. Per rendere pit semplice orientarsi, le sfide dei TAND possono
essere raggruppate in otto cluster (aree) TAND. Di seguito presentiamo le raccomandazioni chiave
per ciascun cluster (area).

=) Cluster (area) del comportamento disregolato

Le difficolta legate ad aggressivita, scatti di ira/capricci o autolesionismo rappresentano
un grave peso per le famiglie che convivono con Ei TSC.

Possono esserci molte cause diverse per il comportamento disregolato. Possono avere
origine da difficolta di comunicazione, impulsivita, ansia, sensibilita sensoriale,
evitamento delle richieste (demand avoidance), inflessibilita cognitiva, trauma o dolore.
Puo anche essere il risultato di manifestazioni fisiche della TSC, come la crescita di un
SEGA, crisi epilettiche o un effetto collaterale dei farmaci.

Non esiste un intervento semplice o un farmaco in grado di "gestire” il comportamento
disregolato. Interventi generali come la logopedia (terapia del linguaggio) per
supportare la comunicazione, la terapia cognitivo-comportamentale per supportare
I'ansia o l'inflessibilita, e strategie sensoriali per supportare le sensibifi)t‘a potrebbero
essere utili.

Per comprendere il comportamento problematico, dovrebbe essere condotta un'analisi
approfondita insieme a una valutazione del profilo intellettivo e neuropsicologico della
persona con TSC.

Si raccomanda una visita medica urgente in caso di comportamento disregolato a
esordio improvviso o inaspettato. | farmaci dovrebbero essere utilizzati solo dopo
un'attenta valutazione e sempre insieme a un piano di intervento non farmacologico
(comportamentale).

Si sa poco sulle difficolta alimentari (mangiare troppo, troppo poco o cose insolite)
nella %SC. Le difficolta alimentari possono essere collegate a problematiche come
I'alimentazione restrittiva legata all'autismo, ai farmaci, a problemi di salute o al dolore.
Non esistono integratori alimentari o diete speciali per migliorare le manifestazioni dei
TAND; ad esempio, la nota dieta chetogenica ha ef&tti contrastanti sui TAND.
Le difficolta del sonno (addormentamento o risveglio) sono molto comuni in tutte le
etanella TSC. E difficile distinguere tra "causa” e “effetto” nei problemi del sonno e nelle
altre manifestazioni dei TAND.
Le difficolta del sonno possono contribuire a problemi descritti in altri cluster di questa
sintesi (ad esempio, problemi dell'umore); d'altro canto, le difficolta del sonno possono
derivare da altre manifestazioni dei TAND, manifestazioni neurologiche o effetti
collaterali dei farmaci.
Le difficolta del sonno possono anche essere correlate all'accesso a dispositivi
elettronici o al contatto con il caregiver al momento del risveglio. Si raccomanda di
iddt-:lntiﬁcare e trattare prima i problemi derivanti da condizioni di salute sottostanti o dal
olore.
Successivamente, € opportuno esaminare e trattare le cause psichiatriche dei problemi
del sonno. Le strategie non farmacologiche dovrebbero essere sempre utilizzate per
prime (ad esempio, educazione al sonno e igiene del sonno) prima di prendere in
considerazione strategie farmacologiche (ad esempio, melatonina o farmaci simili).
| piani di intervento sia per i problemi alimentari che per quelli del sonno dovrebbero
sempre tenere conto dei bisogni individuali e del profilo di ogni persona con TSC.

é Cluster (area) neuropsicologico

Circa la meta degli individui con TSC ha un'intelligenza nella norma (con QI > 80) el
40-50% presenta disabilita intellettive.

| deficit neuropsicologici (ad esempio, nelle capacita attentive, nella memoria o nelle
funzioni esecutive) possono causare difficolta nelle attivita della vita quotidiana, come
il lavoro o la scuola, o nelle relazioni.

Questo ¢ particolarmente vero per le persone con TSC che presentano anche disturbi
del neurosviluppo come autismo, disturbo da deficit di attenzione/iperattivita (ADHD)
o disturbi dell'apprendimento.

Tutti gli individui con TSC dovrebbero ricevere una valutazione completa delle loro
capacita intellettive al momento della diagnosi e sottoporsi a screening e monitoraggio
continui (almeno annuali) per le difficolta neuropsicologiche.

| deficit neuropsicologici possono avere un impatto maggiore sulla capacita funzionale
di un individuo e possono presentarsi in vari modi, come ansia, comportamenti
disregolati, difficolta nell'istruzione o problemi nel lavoro.

Strategie di coaching, training o altri percorsi non farmacologici dovrebbero essere
utilizzati per migliorare i deficit neuropsicologici.

Jiy Cluster (area) psicosociale

La TSC puo avere un impatto significativo sul benessere delle persone affette da TSC,
nonché delle loro famiglie e caregiver.

Per la persona con TSC, la salute psicosociale e il suo benessere dovrebbero essere
monitorati sistematicamente, inclusi gli ambiti dell'autostima, dello stress familiare,
delle difficolta relazionali (ad esempio, con fratelli/sorelle o genitori) e della capacita di
connettersi con altri nella comunita o di progredire nella scuola, nel lavoro o nella loro
carriera.

Anche le famiglie e i caregiver dovrebbero essere valutati per i loro bisogni psicosociali
e ricevere cure integrate e coordinate, laddove necessario.

Il supporto per migliorare la qualita della vita della persona con TSC e dei suoi caregiver
é di importanza fondamenta?le‘

Per ulteriori informazioni sul consorzio TAND, si prega di consultare il link qui indicato. Questa sintesi & stata preparata da Katie Smith, Jan-Paul

Wagenaar e il consorzio TAND. Settembre 2025


https://tandconsortium.org/

